Parry-Romberg Syndrome with Intracranial Vascular Dysplasia: A case report by 박창일 & 신지철
대한재활의학회지：제 26권 제 1호 2002
90
서      론
  Romberg 증후군(Parry-Romberg syndrome)은 진행성 안면 
위축증(progressive facial atropy)이라고도 하며, 편측 안면부 
피하 지방부위에서 서서히 위축이 진행되어 이와 연관된 
피부와 연골, 결합조직, 근육, 골까지 침범하는 양상을 보인
다.
10)
  원인은 아직 불명이나 바이러스 감염이나 교감신경계의 
불균형, 자가 면역, 외상, 뇌혈관 형성 장애 등이 병인에 관
여될 것으로 추측되고 있다.
7)
  증상은 주로 20세 이전에 발현되며 전두부의 하부에 갈색, 
백색 혹은 푸른색의 위축성 변화나 안면의 정중앙부에 열 
혹은 함몰로써 ‘Coup de sabre'의 기형을 초래하기도 한
다.
1,3) 질병이 진행되면서 점진적인 상피, 피하조직 그리고 
결합조직의 위축이 일어나고, 점차 연골, 근육, 골까지 침범
된다.1,7,10) 그 외에 안구 함몰, 안검 하수증, 토안, 근육 약화, 
Horner 증상, 홍채 이색증 그리고 동공 변화 등 안과적 질환
이 나타나는 것으로 보고되고 있다.
1,7,8)
  대부분의 환자들은 신경학적 증상을 나타내지는 않으며 
드물게 신경학적 증상을 동반하는데 중추신경계의 증상으
로는 간질, 삼차 신경통, 안면신경 마비, 측두동맥과 경동맥
의 혈관장애 질환, 정신 질환과 편마비 등이 있다.
  본 저자들은 뇌혈관 형성장애로 인한 우측 뇌 실질의 위
축으로 간질 및 좌측 편마비 증상을 보여 발달지연과 운동
장애를 주소로 재활의학과에 내원한 Romberg 증후군 1례
를 경험하고 이에 대한 포괄적 재활치료 후 증상의 호전이 
있었기에 문헌 고찰과 함께 이를 보고하는 바이다. 
증      례
  성  명: 김○○
  성별 및 연령: 남자 2년 4개월
  주  소: 우측 안면부 위축과 좌측 상지 및 하지 운동 장애, 
경련, 지능 장애
  가족력: 특이 사항 없음. 
  과거력: 외상이나 감염 등 특이 사항 없음.
  현병력: 환아는 건강한 산모로부터 임신 39주에 정상 분
만된 첫 아이로 출생 당시 체중은 3.54 kg이었다. 생후 1개
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Parry-Romberg syndrome is characterized by slowly pro-
gressive but self-limited atrophy of the facial subcutaneous 
fat, which can be followed by wasting of associated skin, 
cartilage, connective or ocular tissue, muscle and bone. The 
possible etiologies of Parry-Romberg syndrome are infection, 
immunological, trauma, sympathetic innervation, hereditary 
and cranial vascular malformation. The major features of 
this syndrome, which have been reported previously, are
atrophy of the soft tissues on one side of the face with
hyperpigmentation of the overlying skin and various neuro-
logic findings, including migraine-type headache, trigeminal 
neuralgia and focal epilepsy. We describe the improvement 
of functional level related to Parry-Romberg syndrome in a 
child who presented the unilateral neurologic deficits and 
epilepsy with intracranial vascular dysplasia after compre-
hensive rehabilitative management. (J Korean Acad Rehab 
Med 2002; 26: 90-93)
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월 때에 우측 안면부 위축을 보 으며 생후 6개월 때 머리
를 못 가누고 좌측 상지와 하지의 운동 장애를 보여 시행한 
뇌 자기공명 상 검사에서 우측 대뇌의 위축 소견을 보
으며, 생후 15개월부터 울거나 잠들기 전 안구 편위를 보이
는 등 간질 양상을 보 다.
  이학적 검사 소견: 입원 당시 전신상태는 양호하 으며, 
우측 안면부 위축을 보이면서 흑갈색의 색소 침착 소견을 
보 다(Fig. 1). 나이에 비해 현저히 지연된 행동이나 언어
발달을 보여 시행한 언어평가에서 이해언어는 5∼6개월 수
준, 표현언어는 4∼5개월 수준으로 환아의 연령(2년 4개월)
에 비해 1년 6개월 이상의 언어 발달 지체를 보 다. 좌측 
상지와 하지에서 경직이 modified Ashworth scale상 grade 1
+로 측정되었으며 좌측 하지에서는 Babinski sign과 족간
대가 양성이었다. 바로잡기 반사와 평형반사는 음성 소견
을 보 다. 좌측 상지에서 손의 잡기나 펴기, 목적을 가진 
운동이 이루어지지 않는 등 좌측 상지의 운동이 감소되어 
있었으며, 좌측 몸통 근육의 긴장이 증가되고, 단축이 동반
되어 근위부 안정성이 감소되어 있었고, 네 발 기기 자세나 
독립적 기립 자세가 불가능하 다.
  검사 소견: 일반혈액검사 및 소변검사에서 정상 소견을 
보 다. 간염 항원 및 항체 검사, 매독혈청검사 등에서 모두 
정상 혹은 음성 소견을 보 으나, 뇌파검사에서는 간질 양
상을 보 다.
  방사선 소견: 뇌 자기공명 상 소견에서 우측 이마와 눈
꺼풀 부위에 피하지방층이 얇아져 있으며, 우측 기저핵과 
일부 시상이 관찰되지 않고, 우측 백색질에 전반적인 위축
을 보이나 상대적으로 우측 피질(cortex)은 잘 유지되는 소
견을 보 다(Fig. 2A).
  뇌 자기공명혈관촬 결과 양측 내경동맥(internal carotid 
artery)과 척추동맥(vertebral arterty)은 정상 소견을 보 으
나, 우측 중뇌동맥의 M2 이하 부위가 관찰되지 않았다
(Fig. 2B).
  치료 및 경과: 치료는 좌측 상지와 하지 및 몸통 근육의 
긴장 감소와 근력 강화 운동 위주로 시행했으며, 좌측 상지
를 이용한 공 떨어뜨리기 등의 동작을 통해 좌측 상지의 
기능을 향상시키기 위한 치료를 하 다. 네 발 기기 자세에
서 전후 좌우로 무게 중심을 이동시키면서 상체로 무게 실
리기를 유도하여 좌측 상지의 감각자극을 통해 지지가 가
능하도록 유도하 으며, 골반과 몸통을 잡아주고 선 자세
에서 좌측 하지로의 체중을 실리게 하여 좌측 하지로의 감
각자극과 근력 강화 훈련을 하 다. 그리고 앉은 자세에서
의 몸통 유지와 균형적 자세를 유도하는 치료를 하 다. 입
원 당시에 좌측 상지와 하지 및 몸통 근육의 긴장 항진과 
단축으로 인하여 네 발 기기 자세나 홀로 서기가 불가능하
으나, 2개월간 입원 치료를 받은 후 좌측 상지를 이용하
여 장난감을 가지고 놀이를 할 수 있을 정도로 좌측 상지의 
운동 기능이 향상되었으며, 네 발 기기가 가능하 고, 네 발 
기기 자세에서 상호 순차적인 운동이 가능하 다. 그리고 몸
통 근위부의 안정성 증가와 근력의 증가로 몸통을 곧게 펴고 
앉아 있을 수 있을 정도로 몸통의 균형이 향상되었으며, 골반
과 몸통을 보조하고 선 자세에서도 안정감 향상과 함께 하지
의 상호 순차적인 운동이 가능할 정도로 호전되었다.
Fig. 1. External appearance of case with characteristicfeature of 
Parry-Romberg syndrome: Rt. facial skin atrophy and hyperpig-
mentation of the forehaed.
Fig. 2. Image (A) is a T1-weighted 
axial MRI which demonstrates abnor-
malities of the right hemisphere with 
cerebral atrophy. Image (B) is a MRA 
which demonstrates nonvisualization 
above the M2 portion of right middle 
cerebral artery.
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고      찰
  Romberg 증후군은 1825년 Parry가 처음 보고한 이래 1846
년 Romberg가 자세한 임상증상을 기술한 증후군으로, 
Eulenburg (1871)가 처음으로 진행성 안면 위축으로 부르기 
시작하 다.
10) 이 질환은 유전되지 않으며 20세 전에 주로 
발현되지만, 드물게는 60세 이후에도 보고되고 있으며, 일
반적으로 2∼10년간 진행한 후 진행이 정지하지만 간혹 계
속되는 경우도 있다.
1,5)
  병의 정확한 원인은 알려져 있지 않으며 발병원인에 대
하여 3가지 가설이 대두되고 있다. 첫째, 염증설로 국소적 
또는 전신적으로 염증반응이 교감신경계의 변화를 나타낸
다는 것이다. Archambault와 Fromm
6)은 이 질병의 24∼34%
에서 대부분 병소가 처음 나타나기 몇 년 전에 손상의 과거
력을 가진다고 하 다. 둘째는 삼차 신경염설이다. 따라서 
삼차신경이 분포하는 곳에 통증을 호소하는 것은 안면부 
위축의 시작을 예고하는 것이라고 하 다. 셋째는 교감신
경계설로 이는 외상에 의해 증가된 교감신경성의 위축상태
가 안면부 위축의 계기가 된다는 것이다.
1,7) 
이 여러 학설을 
종합해 보면 가장 흔한 원인은 말초적 혹은 중심적인 교감
신경계에 염증이나 외상에 의한 손상으로 인해 야기된다고 
할 수 있다.
1) 
그러나 본 증례의 경우는 환아가 외상이나 감
염의 과거력이 없으며 방사선 소견에서 우측 중뇌동맥의 
M2 이하 부위의 무형성 소견만을 보 으며, 뇌혈관 형성장
애가 편마비의 원인으로 생각된다.
  특징적인 임상양상은 눈썹 부위의 국소 부위에서 시작된 
색소 침착이 점차 확장되면서 피부와 피하지방의 위축 소
견을 보이게 되며 나중에는 연골, 결합조직, 근육, 골의 위
축까지 나타나게 된다.
1,10)
 침범된 근육은 얇아지거나 위축
되지만, 그 힘은 유지되는 것으로 알려져 있다. 대부분 위축
의 범위는 편측에 국한되어 발생하며, 삼차 신경의 한 분지 
혹은 일부 또는 안면부의 전체를 침범할 수 있으나, 병변의 
진행은 중앙선에서 멈춘다. 그러나 드물게 양측성으로 안
면부가 침범된 경우도 있으며, 체간까지 진행되기도 한다. 
신경학적 증상은 약 15%에서 관찰되며, 이는 주로 간질의 
형태로 나타나며, 간질을 보이는 Romberg 증후군 환자의 
뇌조직 생검에서 미세혈관 형성 장애의 소견을 보여, Romberg 
증후군을 뇌혈관 이형성에 의한 신경피부질환으로 기술한 
보고도 있다.
7) 
그 외에 편두통, 편마비, 안검 하수, 안구 함
입, Horner 증후군, 포도막염 그리고 각막염 같은 안질환의 
형태로 나타난다.
3,8) 신경증상이 있는 Romberg 증후군 환자
는 컴퓨터 단층 촬 이나 자기공명 상 소견에서 일반적으
로 동측성 반구에 석회화 침착소견이나 연수막의 조 증
강, 대뇌 이랑의 소실, 회색질이나 백색질의 위축 소견을 보
이나, 뇌혈관촬 에는 이상 소견이 없는 경우가 많다.
5,7,8,10)
  진단 방법은 주로 병력과 이학적 검사 소견만으로도 진
단이 가능하며, 방사선 검사와 혈청학적인 검사를 포함한
다. 본 증례에서 환아는 과거력이나 가족력에서 특이 사항
이 없으나 이학적 검사 소견에서 우측 중뇌동맥의 뇌혈관 
형성 장애로 인해 간질과 좌측 편마비 등의 신경증상을 보
이며, 이와 함께 우측 이마와 눈썹 부위의 피하지방층이 얇
아져 있고 이 부위의 비정상적인 흑갈색의 색소 침착과 우
측 안면부 위축의 임상적 소견을 보여 Romberg 증후군으로 
진단이 가능하 다. 아직 피하지방층의 위축 소견만 특징
적으로 보이지만 질환이 진행되면서 근육, 골의 위축까지 
나타나게 될 것으로 생각된다.
  치료에는 크게 미용적인 것과 기능적인 것으로 나눌 수 
있으며, 미용적인 면에서는 실리콘 또는 콜라겐의 주입 혹
은 삽입술, 진피 또는 진피지방 이식술, 유리 피판술과 동종 
골 이식술 등의 외과적인 방법이 비대칭적인 안면을 미용
적으로 교정하는 데 효과적으로 보고되고 있으며,
1-4)
 뇌신
경장애로 인한 간질, 편마비나 인지장애 등의 기능장애가 
동반되는 경우에는 그에 따른 포괄적 재활치료가 반드시 
고려되어야 한다. 본 증례의 경우 환아는 내원 초기에 좌측 
상지와 하지 및 몸통의 근긴장 항진과 몸통 근위부의 안정
성 저하로 인하여 네 발 기기 자세나 홀로 서기가 불가능하
여 기능적 장애를 보 으나, 좌측으로의 감각자극과 무게 
실리기를 유도하고, 몸통과 골반의 해리를 통해 네 발 기기 
자세가 가능하 으며, 네 발 기기 자세에서 하지의 상호 순
차적인 운동이 가능해지는 등 기능적 회복을 보 다.
결      론
  본 저자들은 편측성 안면 위축증을 보이면서, 뇌혈관 형
성장애로 인한 우측 뇌실질의 위축과 간질 및 편마비 증상
을 보이는 Romberg 증후군을 경험하 다. 뇌혈관 형성장애
로 중추신경계의 증상을 보이는 Romberg 증후군 환자에게 
적극적이고 포괄적인 재활치료로 기능적 회복을 보 다. 
Romberg 증후군 환자에서 기능적 장애를 보이는 경우, 장
애의 원인과 정도에 대한 평가가 필요하며, 기능적 회복을 
유도하기 위하여 가능한 빨리 재활치료가 이루어져야 한다
고 생각한다.
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